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 مقدمه:
طبق است که  ناشنوایی یک نقص حسی شایع
ميليون نفر در سرتاسر  063حدود های انجام شده  ارزیابی
 در 2تا  1برند. این مشكل با ميانگين  جهان از آن رنج می
دهد  ها نشان می . بررسی)2،1( دهد رخ میتولد  0001 هر
های  مهارت چونبر مشكلاتی هم کودکان ناشنوا علاوه
معرض  کلامی، زبانی، یادگيری و ارتباطات اجتماعی، در
 .)3( مشكلات مرتبط با سلامت روانی بيشتری نيز هستند
مربوط  نهیمتحده هز الاتیبرآورد شده که در ا نيهمچن
دلار در سال  ارديليم 071 حدود ییبه اختلال شنوا
 یاز طرف است. یناخالص مل دياز تول %3به  کینزد
 دو طرفه  یمادر زاد ییشود نقص شنوا یگفته م
در  6در حال توسعه حدود  یدر کشورها یعصب -یحس
تواند به دليل  ناشنوایی می .)4( تولد است 0001هر 
ژنتيكی، عوامل ژنتيكی، محيطی یا هر دو باشد. موارد 
 چکیده:
. ميليون ناشنوا در سراسر دنيا وجود دارد 063نزدیک به  ناشنوایی یک اختلال شایع حسی است. زمينه و هدف:
اختلال  به دليل ،%  موارد ارثی ناشنوایی07% موارد ناشنوایی به دليل فاکتورهای ژنتيکی است. حدود 05بيش از 
% موارد است. ناشنوایی غيرسندرمی 08غيرسندرمی است که از این بين وراثت مغلوب اتوزومی مسئول  شنوایی
ژن برای آن شناخته شده است. در این مطالعه ما به  05اتوزومی بسيار هتروژن بوده و تاکنون بيش از مغلوب 
در استان  LHSNRAخانواده دارای  52در  )BRRSE( 53BNFDو  )1RDLI( 24BNFD های بررسی نقش جهش
 .خوزستان پرداختيم
 RTSمارکر  6فت و برای هر لوکوس بر اساس آناليز پيوستگی انجام گر مطالعه توصيفیاین  :یبررس روش
خانواده انجام گرفت که هر خانواده دارای حداقل دو فرد مبتلا و  52فرد از  003انتخاب گردید. این مطالعه برای 
با نتایج مثبت   خانواده 3و  ررسی گردیدب 2BJGهای  جهش این مطالعهر دهمچنين ازدواج خویشاوندی بودند. 
 ار گذاشته شدند.از مطالعه کن 2BJGبرای جهش در 
و  53BNFDهای  های انتخاب شده به لوکوس با استفاده از آناليزهای پيوستگی هيچ یک از خانواده ها: افتهی
نقشی در ایجاد  BRRSEو  1RDLIها در دو ژن  پيوستگی نشان ندادند. این مطالعه نشان داد که جهش 24BNFD
 .های مورد مطالعه ندارند خانواده ناشنوایی در
نقش مهمی در ایجاد ناشنوایی  BRRSEو  1RDLIهای  ها در ژن دهد که جهش این مطالعه نشان می :یريگ هجينت
های دخيل در ناشنوایی  کند که بررسی سایر جایگاه پيشنهاد میمطالعه  نیا جینتادر استان خوزستان ندارد. 
 .تواند به شناخت علل ژنتيکی بيماری در جمعيت مورد مطالعه کمک کند می
 
 .ناشنوایی غير سندررمی مغلوب اتوزومی آناليز پيوستگی، ،24BNFD، لوکوس 53BNFDلوکوس  های کليدی: اژهو
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شود، به دو نوع  موارد را شامل می %05که بيش از 
 شود. سندرمی و غيرسندرمی طبقه بندی می
همانند بسياری از اختلالات، در نوع سندرمی 
پاتولوژی بيماری بسيار متنوع و متفاوت است، هر چند 
 است. عصبی -بيشتر اختلال حسی يرسندرمیدر نوع غ
 های ارثی در زیر گروه غيرسندرمی  ناشنوایی %07 
نوع غالب  4که خود شامل  شوند طبقه بندی می
ميتوکندریایی  و xاتوزومی، مغلوب اتوزومی، وابسته به 
 %07باشد که در این ميان سهم نوع مغلوب اتوزومی  می
. در مجموع ناشنوایی مغلوب معمولاً )5-7( است %08تا 
کند، زیرا معمولاً  شدیدتر از ناشنوایی غالب بروز می
که  در حالی ؛عميق، پيش از تكلم و با نفوذ کامل است
رونده، پس از تكلم و از نظر  ناشنوایی غالب اغلب پيش
بالينی اغلب به شكل ناشنوایی یک طرفه یا دو طرفه 
ترین  ناشنوایی غيرسندرمی ناهمگن .)9،8( خفيف است
 021است. تاکنون حدود  صفت ژنتيكی شناخته شده
بين این است که از   لوکوس برای این نقص شناخته شده
تا مربوط به فرم مغلوب اتوزومی  76لوکوس  021
. )01(است بوده )BNFD(ناشنوایی غيرسندرومی 
 ریبا سا سهیدر مقا ییناشنوا توان بيان داشت که می
منحصر به  یژگیبه خاطر داشتن سه و یارث یها یماريب
 ليدخ ییشنوا ريدر مس یادیز یها ) ژن1د است: فر
دشوار  اريبس یماريشناخت علت ب جهيدر نت ،هستند
خور توجه  در زين پيفنوت  از منظر یماريب نی) ا2است. 
روابط  حاظفرد از ل ،ییشنوا ستميعلاوه بر س رایز ؛است
 صي) تشخ3. شود یدچار مشكل م زين یليو تحص یاجتماع
کمک کننده باشد و به  اريبس اندتو یزود هنگام آن م
و کارآمد علل  قيدق ییشناسا. آن کمک کند تیریمد
 ینيب شيپبه علت،  حيتوض بر تواند علاوه می یكيژنت
 تیریمد ،ییاز ناشنوا یريشگيپ ،ییشنوا یها یژگیو
نوع درمان و مشاوره  نييمرتبط و همراه، تع یها نشانه
اختلالات مغلوب اتوزومی در . )11( کمک کند کيژنت
برابر  3تا  2مناطق با نرخ بالای ازدواج خویشاوندی 
. ایران برای )21( است جمعيت اروپا و آمریكا بيشتر از
و های جمعيتی ویژگی انجام این گونه مطالعات، به دليل
 تواند مناسب  خویشاوندی، می  ميزان بالای ازدواج
تواند  های درگير می ها و جهش شناسایی ژن. )31( باشد
از چند جهت حائز اهميت باشد. روشن شدن علت 
ها اضطراب  شود خانواده ژنتيكی بيماری باعث می
تر روی مقوله توانبخشی و  کمتری داشته باشند و راحت
ند به توا می جهش شناسایی درمان احتمالی تمرکز کنند.
مانند  شنوایی های ویژگی بينی پيش برای پزشكان
بيمار، کمک  شنوایی آگهی پيش و ادیوگرام بيماران
 اجتناب با تواند می ناشنوایی از گيری کند. همچنين پيش
 در خاص های فعاليت یا و خاص از مصرف داروهای
 های جهش شناسایی .شود انجام ژنتيكی، مستعد افراد
 ناشنوایی سندرمی دارند، هک بيمارانی در عامل
مرتبط را  های هنگام نشانه زود تشخيص یا و گيری پيش
تواند به شناخت  این امر همچنين می کند. امكان پذیر می
های درگير و ماهيت آسيب ایجاد کننده ناشنوایی  سلول
ویژه در کاشت حلزون  عصبی کمک کند و به -حسی
کننده  های ایجاد تواند مفيد باشد. شناخت جهش می
ویژه قبل از  بيماری همچنين برای ارائه مشاوره ژنتيک، به
های  تواند مفيد باشد. تست اقدام به بارداری، می
سندرمی ناشنوایی  تشخيصی قبل از تولد برای موارد غير
عصبی، در بسياری از کشورها به دليل مشكلات  -حسی
 .)11( گيرد اخلاقی انجام نمی
های اختصاص یافته در  شنوایی به واسطه سلول
گيرد که در نهایت صدا به  گوش داخلی انجام می
صدا به وسيله  ابد.ی سيگنال الكتریكی تغيير می
های  هایی از سلول دار تعبيه شده در لایه های مژک سلول
های  شود و سپس سيگنال حمایت کننده، هدایت می
از مغز برای الكتریكی توليد شده به نواحی خاصی 
ابند. هرگونه اختلال در ی پردازش اطلاعات انتقال می
دار،  های مژک توسعه، ساختار، عملكرد و حفظ سلول
تواند منجر به  حمایتی و یا سيستم عصبی شنوایی، می
در این مطالعه از روش  .)41( مشكلات ناشنوایی گردد
آناليز پيوستگی استفاده گردیده است که یک روش 
ویژه  ها، به های دخيل در بيماری قدرتمند در شناسایی ژن
 های مغلوب اتوزومی، است. بيماری
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 و 1RDLIدر مطالعه حاضر پيوستگی دو ژن 
که هر دو در اتصالات و ارتباطات سلولی در  BRRSE
خانواده  52گوش داخلی نقش دارند، با ناشنوایی در 
فرد ناشنوا مورد  2از استان خوزستان، با حداقل 
 .گيرد بررسی قرار می
 
 :یبررس روش
دارای حداقل دو فرد  خانواده 52در این مطالعه 
 ستیمراکز بهزیبا همكاری  خوزستان  از استان ناشنوا
جزء معاینات بالينی بر اساس این افراد . گردیدانتخاب 
شناسایی سندرمی مغلوب اتوزومی  ناشنوایی غير موارد
افزار  نرمبا استفاده از  KNILSمحاسبه ارزش  .شدند
 .)51( گرفت انجام 15.2 noisrev KNILStsaF
پس از تكميل  به روش تصادفی سادهگيری  نمونه
ليتر  ميلی 5 .شدکتبی انجام  ی نامه پرسشنامه و رضایت
های  در لولهاز افراد خانواده گرفته شد و نمونه خون 
گردید. بعد از درجه نگهداری  -02در  ATDEحاوی 
کلروفرم کيفيت  -فنل استاندارد به روش  ANDاستخراج
یابی  توالی. )61( شد بررسی اپبا نانودر ANDو کميت 
خانواده  52از ميان فت و انجام گر 2BJGاگزون دوم 
خانواده دارای جهش در این اگزون  3انتخاب شده، 
 مطالعه خارج شدند.که از  بودند
های  مناسب از پایگاه های RTSدر مرحله بعد 
و  reweiv paM resworb emoneg IBCNاطلاعاتی 
 ها RTSانتخاب و پرایمرهای مناسب جهت تكثير  cscu
انتخاب شد.  STSinU IBCNبا استفاده از پایگاه داده 
نشانگرها از  برای انتخاب نشانگر مناسب توجه به فاصله
و  ها چندشكلی آن ی درجه، RCPژن، طول محصول 
هتروزیگوت بودن پدر و مادر برای یک نشانگر معين 
و اطلاعات  مشخصات مربوط به هر نشانگرضروری بود. 
آورده  4تا  1 شماره های ولدر جد هرکدام جهت تكثير
 .است شده
 
 ها های آن و ویژگی  53BNFDنشانگرهای مورد استفاده برای لوکوس :1 شمارهجدول 
 )pb( اندازه محصول )esreveR( R پرایمر )drawroF( F پرایمر نام نشانگر
 531-551 GTCTCATCCTCACGTCACA CGTTGAAGTGACCCCTTTC 35S41D
 791-722 AAGGAGAGACTATGCGGTAA GGGTGAACTGAAAATCGTCC 16S41D
 302-712 GTGGTTTATAGTGTACCCG CAGTCAGTGTTTCCCCGAA 6301S41D
 691-212 CGACGTATAACCCTTATGGAC CTCATTATGTACGACTCCAGTG 972S41D
 412-422 TCAGTAAGTGGACGGAGA CGCTGTTACAATAGTAATCACC 072S41D
 222-072 CTAACCTTCGGTCAACTACG GTGACTCCGATTGGTCAGGT 389S41D
 
 ها های آن و ویژگی 24BNFD نشانگرهای مورد استفاده برای لوکوس :2 ارهشم جدول
 )pb( اندازه محصول )esreveR( R پرایمر )drawroF( F پرایمر نام نشانگر
 612-632 TCCGAAATCTAAGTCTATGTCG CTCCGACCTCCTAACGAAC 0273S3D
 202-412 CCTAACGAGCTCAGGTT GCGGAACGGTTGATCTAG 6753S3D
 181-502 CATTAGTAACAACGTCCGTT AAGTTCCAAAAGGTTCCG 4763S3D
 541-381 TTATCCACCACAGAGTGTTGACA GTTTATATGTGCGTGTACGT 9073S3D
 161-771 CCGTTAGTTCAAGGTCAG GTCTGTAAACCCTCACCG 2553S3D
 302-132 GTTGACGGGAVATCACGT AAGGTCCTCGTACACAGG 8721S3D
 461-212 GGTAGGGTTCAGGTCCA CGGTAGAAAGTCGTGACG 5463S3D
 
D
wo
ln
ao
ed
 d
orf
m
oj 
nru
.la
ks
mu
a.s
i.c
a r
1 t
2:1
+ 0
30
03
no 
uT 
se
ad
O y
otc
eb
1 r
ht0
02 
71
 و همکاران زرگران یفاطمه نعمت                                                  24BNFDو  53BNFD یها لوکوس یکیژنت یوستگیپ یبررس
 4
 نشانگرها RCPبرنامه دمایی  :3شماره جدول
 تعداد سيکل زمان گراد) دما (سانتی RCP مراحل
 1 دقيقه 5 59 1
 9 ثانيه 03 59 2
 ثانيه 03 *75-76
 ثانيه 03 27
 62 ثانيه 03 59 3
 ثانيه 03 *05-75
 ثانيه 03 27
 1 دقيقه 5 27 4
 غیر بوده و در اين محدوده بوده است.دمای اتصال پرايمر برای هر نشانگر مت: *
 
 های مورد بررسی های نزدیک ژن نشانگر RCPمقادیر لازم برای  :4شماره جدول
 lμ حجم غلظت مواد
 41/55  O2Hd
 2 01X reffub RCP
 0/5 01Mm PTNd
 0/6 05Mm 2lCgM
 0/3 01Mp )F( remirP
 0/3 01Mp )R( remirP
 0/52 5lμ/tinU esaremyloP AND-qaT
 1/5 04-05lμ/gN AND
 02  حجم کل
 .
به منظور تعيين ژنوتيپ ابتدا با استفاده از پرایمرهای 
های انتخاب شده تكثير گردید و با  RTSاختصاصی، 
بررسی آللی  %8-%21آميد  استفاده از ژل پلی اکریل
 به مدت  06Amبا جریان ها  صورت گرفت. نمونه
ت الكتروفورز شدند و با رنگ آميزی نيترات نقره ساع 2-4
 یت گردید.وباندها قابل ر
ای  ای و چند نقطه دو نقطه erocs DOLمحاسبه 
 با استفاده از  به منظور اثبات یا رد پيوستگی ژنتيكی
 DOLامتياز ( 6.1 noisrev kniLrepuS هاینرم افزار
اسبه مح( retnuHeneGو نرم افزار ای)  طهنق پارامتری دو
. )81،71( شدانجام  ی)ا پارامتری چند نقطه DOLامتياز 
ی  هاپلوتایپ (مجموعه  ها، رسم برای برخی خانواده
  ژنوتيپ نشانگرهای مجاور) با کمک نرم افزار
صورت گرفت. این  noisrev retniapolpaH 5.920
 یيد یا رد پيوستگی استفاده أمرحله به منظور ت
 .)91( شود می
 
 ها: افتهی
در این مطالعه افراد ناشنوای جمعيت مورد بررسی 
عصبی شدید تا عميق  -ی حسی دارای ناشنوایی دوطرفه
خانواده انتخاب شده، ناشنوایی غيرسندرمی  52بودند. برای 
ها  نامه مغلوب اتوزومی با توجه به اطلاعات حاصل از شجره
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های انتخاب شده  % خانواده08يد بود. بيش از أیمورد ت
 KNILSسه نسل ازدواج خویشاوندی داشتند. ارزش دارای 
 برآورد شده 7تا  2نزدیک ها وارد شده به مطالعه  خانواده
یعنی نسبت لينكاژ به عدم لينكاژ  1 KNILS(معنی  است 
فرد  011در این مطالعه که بر روی  .برابر است) 01تنها 
هيچ یک از ها انجام گرفت،  های آن ناشنوا و خانواده
 24BNFDو  53BNFDهای  ها به لوکوس خانواده
 .پيوستگی نشان ندادند
 
 
 مورد بررسی 61ی  هاپلوتایپ مربوط به خانواده :1 شماره تصویر
نامه بیماران هاپلوتیپ يكساني  صورت دو آلل يكسان باشند كه در اين شجره  در صورت وجود پیوستگي الگوی هاپلوتیپ بیماران بايد به
 .باشد نقشه ژنتیكي نشانگرها بر اساس مارشفیلد مي شود. رد مي53BNFD  لوكوس ندارند و پیوستگي به
 
 
 
 
 
 
 
 
 )53BNFD(لوکوس 16S41D تعيين ژنوتيپ نشانگر  :2 شماره تصویر
 باشد. صورت هتروزيگوت است كه دال بر رد پیوستگي مياين نشانگر در دو نفر از فرزندان ناشنوا به 
 
 :بحث
از لحاظ  یعصب -یحس یرسندرميغ ییناشنوا
 یژن برا 05از  شيهتروژن است و تا امروز ب اريبس یكيژنت
 ،یماريب نی). هتروژن بودن ا21( است  آن شناخته شده
 نیا یكيعلت ژنت ییدر جهت شناسا یمعضل بزرگ
در مشاوره  یمشكلات جادیباعث ا جهياست و در نت یماريب
 ،2102ال ). تا س12،02( است دهیها گرد به خانواده کيژنت
ژن در افراد مبتلا به  24جهش مختلف در  007از  شيب
شناخته شده  یمغلوب اتوزوم یسندرم ريغ ییکاهش شنوا
عامل مهم  کی یقوم نهيشيکه پ ییجا از آن ).22( است
 یارث ییاز جمله ناشنوا یصفات مندل وعيدر تنوعات و ش
 یها آللها و  و شناخت لوکوس یبررس جهياست، در نت
مختلف باعث  یها تيجمع عیها) شا (جهش یزا یماريب
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و  یمولكول صيتشخ ،یكيژنت یبهبود و ارتقاء غربالگر
 ها یبررس نیا ني. همچنگردد یم یكينيکل یها مراقبت
منجر  دیجد یها ها و آلل به شناخت لوکوس تواند یم
 یرسندرميغ ییانجام شده در موارد ناشنوا یگردد. بررس
است که جهش در ژن  نشان داده رانیدر ا یتوزوممغلوب ا
است، تنها  عیشا ها تياز جمع یاريکه در بس 2BJG
با وراثت  یسندرم ريغ ییاز ناشنوا %81مسئول حدود 
 ییدر ناشنوا ینقش 6BJGاست و جهش  یمغلوب اتوزوم
مطرح  یژن یها گاهیجا ریسا یبررس جینتا نیندارد. ا رانیا
را حائز  یزوممغلوب اتو یرسندرميغ ییناشنوا نهيدر زم
جهش  ليبه دل 24BNFD). 42،32( سازد یم تياهم
رخ  312qواقع بر کروموزوم  1RDLIدر ژن  گوتیهموز
 یخانواده پاکستان کی یلوکوس با بررس نی. ادهد یم
از تكلم  شيپ یرسندرميغ یعصب -یحس ییناشنوا یدارا
کروموزوم  یلوکوس بر رو نی. ادیگرد ییشناسا
شكل  یکه برا یا هياشت و با ناحقرار د 33.22q-13.31q
 یپوشان گزارش شده بود، هم 81ANFD یغالب اتوزوم
خانواده  01 یو همكاران با بررس kcroB). 52داشت (
خانواده  2و  یخانواده پاکستان 8شامل  24BNFDمبتلا به 
 نیگزارش و ا 1RDLIجهش متفاوت در ژن  01 ،یرانیا
 یاتوزوم مغلوب ییبه عنوان عامل نقص شنوا اژن ر
 اگزون و  8 یدارا 1RDLI). ژن 41( کردند یمعرف
 شیرايها حاصل پ تا از آن 5است که  ینيپروتئ زوفرمیا 6
 کیاگزون و  8شامل هر  α-1RDLIمتناوب است. 
 ، ’α-1RDLIاست. در  نهيدآمياس 645با  نيپروتئ
و فاقد  همتصل شد 2به اگزون  1کدون از اگزون  93
است.  5و  4فاقد اگزون  β-1RDLIاست.  6اگزون 
 7اگزون  و 1فاقد اگزون  بيبه ترت زين گرید یها زوفرمیا
شناخت  یبرا ییها یبررس 3102). در سال 62،41( هستند
 1RDLIصورت گرفت و مشخص شد که  1RDLIنقش 
 یها نيياز پروت یكی) نيمونوگلوبولیشبه ا نيدوم ی(دارا
 یگوش داخل اليتليدر اپ یسه سلول الاتدر اتص یاصل
 ).72( است
فرد  42 یها نمونه یوستگيپ زياستفاده از آنال با
انصار و همكاران  ،یخانواده پاکستان کیموبوط به 
را که  یمغلوب اتوزوم ییناشنوا ینوع گاهیتوانستند جا
  یابی نقشه 41کروموزوم  یبررو ،دندينام 53BNFD
 یابی و همكاران، با استفاده از نقشه nilloC). 82( کنند
 یا هيخانواده ترک کیدر  یسراسر ژنوم یتيگوسیهموز
علت  یبرا 53BNFD گاهیبالا، به جا یبا درجه همخون
ژن  زيو همكاران با آنال nilloC. دنديرس ییناشنوا
 53BNFD گاهیجا یبرا دیژن کاند کیکه  BRRSE
را به صورت  یشدگ مضاعف کیبود، توانستند 
). 92( کنند یابیرد نژ نیا 8در اگزون  گوتیهموز
انصار و همكاران ناقل  شده توسط یخانواده بررس
 گریبودند. در سه خانواده د L243V یجهش بدمعن
 یابیژن رد نیدر ا گرید یبد معن یها جهش ،یپاکستان
متصل  ني) در دمV011Aها ( جهش نیاز ا یكیشد. 
وابسته به استروژن  نيپروتئ 𝛽رسپتور  یANDشونده به 
متصل شونده  نيدر دم گریسه جهش د که یبود، در حال
 کی یبا بررس 1102قرار داشتند. در سال  گانديبه ل
). 03( شد ییشناسا H503Yجهش  یخانواده تونس
 یبدمعن یها که جهش دهند ینشان م یمولكول یها مدل
 ها نيدم نیا یداریساختار و پا رييشده، باعث تغ افتی
ملكرد گوش و ع وسعهت یبرا BRRSE نيي. پروتگردد یم
 یموش brrsEاست. مطالعات نشان داد که  یضرور یداخل
 یها دارد و جهش نيجن نیدر توسعه و تكو یاتينقش ح
بودن باعث  گوتیسرکوب عملكرد ژن در صورت هموز
 ).13( گردد یم یموش نيمرگ جن
 تيدو ژن در جمع نیکه جهش در ا هرچند
اما در  ،وجود داشت کینزد یها تيجمع ای یرانیا
 گاهیدو جا نیها به ا از خانواده کدام چيطالعه حاضر هم
 یناهمگون ليبه دل تواند ینشان ندادند که م یوستگيپ
باشد.  ییهتروژن بودن ناشنوا نيو همچن یرانیا تيجمع
در  یماريب یكيژنتشناخت علل  یبرا رسد یبه نظر م
 یها گاهیجا ریسا یبه بررس دیمورد مطالعه، با تيجمع
مطالعه  بيترک نيپرداخت. همچن ییوادر ناشن ليدخ
نسل دوم  یابی یمانند توال گرید یها با روش یوستگيپ
 یها به شناخت ژن یراهگشا باشد و حت اريبس تواند یم
 کمک کند. دیجد
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اسانشیی تنژ للعيكی NSHLهب ، ویهژ  رد
ارب ،ملكت زا لبق ناکدوکی كشزپ تامادقای  بسانم
رورض و مزلای ،رضاح لاح رد .تسا بيرتش مه زاي،هش 
نيزا قحت همادا هبيتاق ا ردین مزيهن ملع عبانم و رازبا ابی 
م سح دوجومی دوش پ ويتفرش ا ردین سب هزوحيرا  لباق
هدوب هجوت تسا (9). 
 
تنیهج گیری: 
یم داهنشيپ هعلاطم نیا شهج هک دنک  رد اه
نژ  یاهILDR1  وESRRB  ییاونشان داجیا رد یمهم شقن
اتسزوخ ناتسا رددنرادن ن. اتنیج این هعلاطم  داهنشيپ
یم هک دنک هاگیاج ریاس یسررب  اب ییاونشان رد ريگرد یاه
شور زا هدافتسا ای هباشم تاعلاطم زا هدافتسا  دیدج یاه
یلاوت یم مود لسن یبای  یكيتنژ للع تخانش هب دناوت
 بيکرت .ددرگ رجنم هعلاطم دروم تيعمج رد یراميب
زيلانآ زا لصاح تاعلاطا یژولونكت اب یگتسويپ یاه  یاه
 هتفرشيپhigh-throughput  وdeep sequencing یم  دناوت
نژ ییاسانش رد ناققحم هب  زا هدافتسا اب هدننک دعتسم یاه
دنک کمک هفرص هب نورقم هار کی. 
 
رکشت نادردق و:ی 
هداوناخ و اونشان ناراميب زا  ماجنا رد هک ناشیا یاه
دناسر یرای ار ام هژورپ نیادن، ردقدیم ینا  هلاقم نیا .دوش
یم لوا رفن هدنسیون همان نایاپ جیاتن هب طوبرم  دشابهک  رد
 خیرات10/3/1394  یلوكلوم و یلولس تاقيقحت زکرم رد و
 تنواعم زا .دیدرگ بیوصت درکرهش یكشزپ مولع هاگشناد
یروانف و تاقيقحت  هرامش اب درکرهش یكشزپ مولع هاگشناد
 تنرگ1841 ت تهجأیدقت هنیزه نيم ركشت و رددرگ یم. 
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Background and aims: Hearing loss is a common sensorial disorder. There are approximately 
360 million affected people all over the world. More than 50% of hearing loss is because of 
genetics factors. About 70% of inherited hearing loss is due to non-syndromic hearing 
impairment that Autosomal- recessive inheritance is responsible for about 80% of cases. 
Autosomal recessive non syndromic hearing loss is very heterogeneous and more than 50 genes 
have been identified for it. The aimof this study was to investigate the role of DFNB42 (ILDR1) 
and DFNB35 (ESRRB) mutations in 25 families with ARNSHL from Khuzestan Iran. 
Methods: This descriptive study was based on linkage analysis and selected 6 STR markers for 
each locus. This study was performed for 300 individuals from 25 families that had at least two 
affected, also they had consanguineous marriage. In this study, it was investigated mutations of 
GJB2 and 3 families with positive result for mutation in GJB2, were excluded from our study. 
Results: With linkage analysis, none of selected families was linked to DFNB35 or DFNB42 
loci. This study showed that the ILDR1 and ESRRB mutations have no role in hearing loss in 
studied families. 
Conclusion: This study shows that mutations in ILDR1 and ESRRB genes have no important role 
in incidence of hearing loss in Khuzestan province. This result suggests that studying of other 
loci that are involved in deafness, can be helpful to identify genetic causes in this disease in the 
studied population. 
 
Keywords: DFNB35 locus, DFNB42 locus, Linkage analysis, ARNSHL. 
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